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Los genes y el genoma



Dos genomas en cada célula





Copyright © 2002. Bruce Alberts, Alexander Johnson, Julian Lewis, Martin Raff, 
Keith Roberts, and Peter Walter. Molecular Biology of the Cell. Garland Science.

Dogma Central de la Biología Molecular 



Feero et al (2010). N Engl J Med 362: 2001-2011.

Dogma Central expandido



El genoma es una biblioteca



GAATTCGCCGGTTAGGTTTTAGTATCAAGAAGAGAAGGAAATTTTGGACAGTGAATGGGC 
AATAAATGTGAGTAATATGGGAAATAAATGAATTTAAGAGGATTTGTTGTGATCGTTATT 
ATATGCGTGAAAGTCTTTAAATGCGTTTTTCCTTTTTCTTCACCATAAACCTTCTAGTTC 
ATATAGAGGGACCACGTCCCACATGTTCTCCAAAATGTACATTCGTTCTAACATTCAAAT 
TTCACGAGATTTCATTTAGGTTTAAATTGAGCTTAAATTGTTGTGTATATATAGTACTAG 
TGCAAGTTTGATCGGTTATTTTTCTTTACTAATTGACATACTTGTCGTTGTCGTAAAAAA 
CATGGATTGTTTATTTGTTTATATCAATTTGTTTGCACCAACCACCACAAGAAAATTAGT 
TTTGATCGGCCAGTTTAATACAAAGTCCACTTCATATGATACTTATTTCTTTCATAATTT 
GTTAGCCCCTCTGATTATTATTATGTACAACATCATTATTTTGCTTGAAAATATATATAT 
CCAAGAGTCTTTGGAAGTCCTTGTTCAAACATTGGCAATGGGTTCTAAAATGTAAGAGTT 
TCGACCTGAGATTTTCTCCGGGATGTATATCACATTATAGTTATGAATGTCTAATATATT 
GTATAAAAACATACTGATATAATAATAATAATAATTTTCTAATTATTTTATTTATTTTCC 
TGATGTCTCAAATCCAAGGTATCATTTGAAAACTACAATTTGACCTGCAAAATGAAAAAG 
CTCAAAGAAATCATGAAACAAGACAAGAAACCGAAACATATCAAAAGATTAAGATCAATG 
ACGCAAAAGATTCGCTATCGATGAAAGGAGCGAAACCATGAAGCAAGATAGGTTGTAGAT 
GAACTAGGAAAGGTTGAAGATGGACTAATTTTGTACTGGAAAAGGTGACGGTATAGACCT 
GTAAGCTTGAATTTCCTTAACAAGTAACCGAGCCGGTTTGGAGACAGTAGTGTGAAGCCT 
TGCATTTCTTTCTCTCCACAAAGTGTAAACAGCTGCTTGAAAAATAATTTTTTTGTTAAA 
TTAATATTAATTTTTTGAATATAATGTTAAATTAAATATATAAAAATAACGTTTTTACAA 
CTAGTGCATCGTGTTTTTGAAAATCGAATCTAAAAAGGCAGAATATATGAATTGAAACAC 
AACTCTATTTAAATTAATATATCATCCAAACGTTATGCTTTTGTTTCTCTCAAAAATAAA 
AGTTCTAAATTGCATGATACAAAACTTCTCTAAATTGCATGATACAGCTAGCCTATTACA 
ACATGAGAATACCAACTATATCAGTGTAGTCGTTTTGTTTTTACCTCTTTCGCTAAACTG 
ATTGCATCCAAGAATGAATTAACTTTTACTAGGCCAGAAGTGTAGCTAACATAGAAGAGG 
CCCATTATAAAACTCTTTAAAATCAAAATCTAAAACAGGCCCAGCCCATTCATAACAAAG 
CCCTAATATATCGAGTAAACCTAGCTCCACTCAAAACCTAACTATATAACCTTCACACAC
ACTCATAACCTCTTCCTCATCCCCTTAAAAAACCCTAAGAGTAGAGACTCTCTCAATCCC 
GGCGGCGAAGATGAAGTACAACCCAAGAGTGACCTCTTCTCGCAGAAAGAACAGGAAGGC
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www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human



www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human



www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human



3.000 millones de pb = 3 Gb

30.000 genes, aprox.

El tamaño del genoma humano



Las enfermedades genéticas



Mutaciones del genoma
humano

Feero et al (2010). N Engl J Med 362: 2001-2011.



Mutaciones heredables y
mutaciones no heredables



• Herencia mendeliana simple: son enfermedades 
monogénicas (casi siempre enfermedades raras).

• Herencia compleja: son enfermedades multifactoriales
(casi siempre enfermedades comunes, aunque algunas son 
enfermedades raras).

Dos tipos de herencia



Herencia autosómica dominante

(Ej. Neoplasia endocrina múltiple)



Herencia autosómica recesiva

(Ej. Anemia falciforme)



Herencia recesiva ligada al X

(Ej. Distrofia muscular de Duchenne



Fibrosis quística Distrofia muscular de Duchenne
Hemofilia Enfermedad de Huntington
Síndrome de Marfan Neurofibromatosis
Talasemia Enfermedad de Charcot-Marie-Tooth
Poliquistosis renal Fenilcetonuria
Distrofia miotónica Síndrome del X-frágil
Retinitis pigmentosa Acondroplasia (enanismo) 
Ataxias hereditarias Hemocromatosis
Síndrome de Prader-Willi Hipercolesterolemia familiar
Cáncer de mama y ovario Neoplasia endocrina múltiple
Osteogénesis imperfecta Enfermedad de Alzheimer

Ejemplos de enfermedades genéticas



Cerca de 6.000 enfermedades 
genéticas, de las cuales ya podemos 

diagnosticar unas 2.000,
(analizando genes individuales)



www.ncbi.nlm.nih.gov/omim



www.ncbi.nlm.nih.gov/omim



El diagnóstico genético





Feero et al (2010). N Engl J Med 362: 2001-2011.

Técnicas para la secuenciación de ADN 

Secuenciación capilar
(método de Sanger)

vs
Ultrasecuenciación



1. Consulta del paciente a su médico: valoración de 
antecedentes familiares.

2. Prescripción del análisis: toma de muestra.
3. Envío de la muestra al Laboratorio de Referencia.
4. Extracción de ADN genómico a partir de sangre del 

paciente.
5. Acceso a la región genómica relevante mediante 

amplificación por PCR.
6. Secuenciación del gen (o genes) relevante.
7. Comparación de la secuencia de ADN del paciente con las 

secuencias referencia y análisis bioinformático.
8. Comunicación de resultados.
9. Consejo genético antes y después del test .

El proceso del diagnóstico genético



Estudio de antecedentes familiares:
árbol genealógico



Acceso a la región relevante del genoma: PCR



Extracción y análisis del ADN



Comparación frente a
bases de datos de mutaciones



Iniciativas para unificar las
bases de datos de mutaciones



La Medicina Genómica y
Medicina Personalizada



Del análisis de genes individuales
al

análisis del genoma completo







• Farmacogenómica y farmacogenética

• Diagnóstico de la enfermedad y de la salud: medicina preventiva

• Genómica personal: tests genéticos directos al consumidor?

Aplicaciones de la Medicina Personalizada



www.phgfoundation.org/tutorials/pharmacogenomics

Farmacogenómica y farmacogenética



Prescripción individualizada





El Instituto de Medicina Genómica







Dónde seguir informados



www.genagen.es





¡Gracias por vuestra atención !

www.imegen.es
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